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Болезнь Лёша—Нихена — редкое наследственное ре-
цессивное X-сцепленное заболевание, в основе которого
лежат нарушения метаболизма пуринов вследствие разви-
тия дефицита фермента гипоксантин-гуанин фосфорибо-
зилтрансферазы (ГФРТ), характеризующееся гиперурике-
мией и гиперурикозурией, патологией нервной системы и
непреднамеренным самоповреждающим поведением [1, 2]. 
Первое упоминание необычного заболевания относится
к середине XIII в. и принадлежит  доминиканскому монаху J.
Voragine, который в книге «Legenda aurea» описал ребенка с
подагрой, почечной недостаточностью, неконтролируемыми
движениями и самоповреждающим поведением [3]. В наше
время, в 1959 г., W. Catel и J. Schmidt сообщили о клиниче-
ском синдроме, характеризовавшемся сочетанием гиперури-
кемии, гиперурикозурии и энцефалопатии, у ребенка 1 года 6
мес, назвав его «гиперурикемическая энцефалопатия». В
1964 г. студент-медик M. Lesch и его преподаватель педиатр
W.L. Nyhan описали X-сцепленное заболевание у 2 братьев с
гиперурикемией, подагрой и повреждением ЦНС, включаю-
щим моторную дисфункцию и самоповреждение [1]. 
Через 3 года J.E. Seegmiler и соавт. установили, что
сцепленное с полом заболевание, проявляющееся низким
интеллектом, неврологической симптоматикой, включаю-
щей клиническую картину церебрального паралича, за-
держку умственного развития, хореоатетоз, различные
аномалии поведения, в том числе навязчивое агрессивное
поведение и самоповреждение, связано с дефицитом фер-
мента ГФРТ, участвующего в метаболизме пурина [2]. Оп-
ределяемая при этом гиперпродукция мочевой кислоты
(МК) позволила предположить, что фермент вовлечен в
нормальное регулирование биосинтеза пурина. Действи-
тельно, ГФРТ играет ключевую роль в пуриновом обмене,
и при его дефиците резко снижается ресинтез гуанинмо-
нофосфата (ГМФ), накапливаются гуанин, гипоксантин и
ксантин, что приводит к гиперурикемии вследствие пере-
производства МК (рис. 1). Это открытие облегчило иден-
тификацию подобных пациентов с менее серьезными фор-
мами болезни, в том числе описанных ранее. В этих случа-
ях наличие гиперурикемии не сочетается с очевидными
неврологическими или поведенческими нарушениями и
ассоциируется с частичным дефицитом ГФРТ. Такая фор-
ма болезни носит название ГФРТ-ассоциированной по-
дагры, или синдрома Келли—Сегмиллера. 
Частота заболевания очень низкая и варьирует в раз-
ных популяциях, составляя 1:380 тыс. в Канаде и 1:235 тыс.
в Испании [4, 5]. 
Приводим описание нескольких случаев болезни Лё-
ша—Нихена, отличающихся значительной вариабельно-
стью клинической симптоматики. 
Больной Г., 23 лет, госпитализирован в НИИ ревматоло-
гии РАМН 21.05.2008 г. с жалобами на боль, припухлость сус-
тавов стоп, левого коленного сустава. 
Из анамнеза известно, что ребенок родился от 3-й бере-
менности, в первой ее половине у матери отмечался токси-
коз, роды в срок. При рождении масса тела — 3500 г, рост —
51 см. Уже в первый год жизни отмечалось отставание в раз-
витии (гипотония верхних и нижних конечностей, задержка
моторного развития: стал ползать в год, ходить после полу-
тора лет). Первые слова начал произносить ближе к полуто-
ра годам, обращала на себя внимание дизартрия (речь медлен-
ная, нечеткая, отдельные звуки произносил с трудом), зани-
мался с логопедом. В детском возрасте сильно прикусывал гу-
бы. В 4-летнем возрасте поставлен диагноз детского цереб-
рального паралича (ДЦП), наблюдался невропатологом, кур-
сами принимал ноотропные препараты. Обучался в коррекци-
онной школе, с программой справлялся, однако, поступив в
профтехучилище по ремонту швейного оборудования, окон-
чить его не смог. В 16 лет был признан инвалидом II группы. 
В 2002 г. (в 17 лет) впервые возникли острые боли, при-
пухлость левого голеностопного сустава, в течение недели
указанные симптомы артрита полностью регрессировали.
В течение 2002—2003 гг. — острые приступы артрита I плюс-
нефаланговых, I межфаланговых суставов стоп. Уже через
несколько месяцев после возникновения первого приступа
артрита отмечено формирование подкожных узлов (тофу-
сов) в области левой ушной раковины, мелких суставов ки-
стей и стоп. В 2003 г. был осмотрен ревматологом, впер-
вые выявлен повышенный сывороточный уровень МК и по-
ставлен диагноз подагры, назначен аллопуринол в дозе 100
мг/сут; при обострении — мелоксикам в суточной дозе 15
мг. С 2004 г. — приступы артрита не реже 1 раза в месяц,
вовлечение коленных, лучезапястных суставов, мелких сус-
тавов кистей. Сохранялся повышенный (538 мкмоль/л) сы-
вороточный уровень МК, суточная доза аллопуринола уве-
личена до 200 мг. При самостоятельных попытках отмены
аллопуринола — увеличение частоты и продолжительно-
сти приступов артрита. В крови определялась гиперхоле-
стеринемия (6,9 ммоль/л). Тогда же (в 2003—2005 гг.) —
несколько приступов эпилепсии, принимал карбамазепин, с
2006 г. эпилептических припадков не было. В 2005 г. в  Кли-
нико-диагностическом центре Тулы проведено генетиче-
ское обследование и диагностирован синдром Лёша—Нихе-
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на, характер мутации не описан. В
2007 г. при УЗИ обнаружены множе-
ственные мелкие конкременты в поч-
ках. С 2007 г. — хроническое течение
артрита, прием мелоксикама неэф-
фективен. В апреле 2008 г. уровень
МК в сыворотке — 468 мкмоль/л, кре-
атинина — 122 мкмоль/л.
При анализе наследственных фак-
торов следует отметить наличие у от-
ца больного артериальной гипертензии,
гиперхолестеринемии, у двоюродного
брата по материнской линии — олиго-
дактилии. Генеалогический анамнез
представлен на рис. 2. 
Состояние при осмотре удовлетво-
рительное. Больной некритичен, эмоци-
онально лабилен, эйфоричен. Снижены
память, внимание. Дизартрия. Сухо-
жильные рефлексы оживлены, симмет-
ричны. Походка паретическая. Телосло-
жение правильное. Масса тела — 56 кг,
рост — 170 см (рис. 3). Мелкие единич-
ные подкожные узлы (тофусы) в облас-
ти левой ушной  раковины (рис. 4), I межфалангового сустава
левой кисти. Пальпируемая припухлость левого голеностопно-
го, I  плюснефаланговых суставов.
Данные лабораторных исследований: уровень МК 468
мкмоль/л, холестерина 7,4 ммоль/л, креатинина 91,9
мкмоль/л. Экскреция МК 5,4 ммоль/сут, скорость клубочко-
вой фильтрации (СКФ) 104 мл/мин. 
УЗИ почек: вся чашечно-лоханочная система представляет
собой участки локального отложения мелких конкрементов. 
Осмотр невролога: дизартрия, в ногах — повышение мы-
шечного тонуса по спастическому типу, симптом Бабинского
с обеих сторон положительный, стойкий симптом Россолимо
слева положительный. Сухожильный рефлекс на руках живой,
на ногах оживлен. 
Поставлен диагноз: синдром Лёша—Нихена — подагра,
хроническое течение, хронический артрит, тофусная фор-
ма, подагрическая нефропатия (нефролитиаз); энцефалопа-
тия с умеренными когнитивными нарушениями, дизартри-
ей, двусторонней пирамидной недостаточностью, легким
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Рис. 2. Генеалогическое древо больного Г., 23 лет
Олигодактилия                                                 Больной Г.
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нижним спaстическим парапарезом; симптоматическая
парциальная эпилепсия. 
Доза аллопуринола была увеличена до 300 мг, затем до 
400 мг/сут, назначены цитратные смеси, в течение 2008 г. сы-
вороточный уровень МК сохранялся стабильным (369,8—397,8
мкмоль/л); во второй половине 2008 г. отмечено два приступа
артрита I плюснефаланговых суставов, купированных прие-
мом нимесулида по 200 мг/сут в течение недели.
В отличие от больного Г., у которого отмечались все ос-
новные проявления болезни Лёша—Нихена, а неврологиче-
ская симптоматика превалировала вплоть до подросткового
возраста, часто клинические признаки дефицита ГФРТ мо-
гут ограничиваться гиперурикемией и связанными с ней на-
рушениями. Приводим описание ГФРТ-ассоциированной
подагры у 2 родных братьев. 
Больной С., 17 лет, 11.01.2010 г. был переведен из стациона-
ра МОНИКИ в НИИ ревматологии РАМН для уточнения диагно-
за и лечения. При поступлении — жалобы на боль, припухлость су-
ставов кистей, наличие раны в области II пальца правой стопы. 
Из анамнеза известно, что пациент рос и развивался нор-
мально. В феврале 2009 г. внезапно возникли острые боли, при-
пухлость II проксимального межфалангового сустава правой
кисти. Через несколько дней присоединился артрит II прокси-
мального межфалангового сустава правой стопы, через не-
сколько недель отмечены формирование подкожного узлового
образования в области этого сустава, артриты II, III и IV пя-
стно-фаланговых суставов левой кисти. В апреле 2009 г. кон-
сультирован в детском отделении НИИ ревматологии РАМН,
заподозрен реактивный артрит, назначен диклофенак в дозе 50
мг/сут. При повторном осмотре через 2 нед отмечено уменьше-
ние болей, припухлости в суставах, диклофенак отменен, реко-
мендовано динамическое наблюдение. Вплоть до ноября 2009 г.
боль в суставах не беспокоила. В конце ноября — артриты ря-
да пястно-фаланговых и межфаланговых суставов кистей, во-
зобновил прием диклофенака, боль в суставах уменьшилась, од-
нако вскоре появились боли в пояснице, госпитализирован в
ЦКБ г. Луховицы, где выявлено повышение сывороточных уров-
ней креатинина до 407 мкмоль/л и мочевины до 17,1 ммоль/л,
впервые установлено повышение сывороточного уровня МК до
1883 мкмоль/л. При УЗИ почек — признаки острого нефрита.
Через 5 дней был переведен в нефрологическое отделение Кли-
мовской ЦГБ с диагнозом острого гломерулонефрита, а на сле-
дующий день — в МОНИКИ. Сывороточный уровень креатини-
на при поступлении в МОНИКИ — 702 мкмоль/л, мочевины —
19,8 ммоль/л. Был проведен сеанс плазмафереза, после чего
уровни креатинина и мочевины снизились до нормы (креатинин
— 80 мкмоль/л, мочевина — 3,8 ммоль/л). Однако боль в суста-
вах сохранялась, в связи с чем назначены мелоксикам по 7,5
мг/сут, затем нимесулид по 100 мг/сут без существенного эф-
фекта. 25.12.2009 г. консультирован в НИИ ревматологии
РАМН, где поставлен диагноз подагры и назначен аллопуринол в
дозе 100 мг/сут. Рекомендована госпитализация в НИИ ревма-
тологии. Состояние при поступлении удовлетворительное.
Рост — 170 см, масса тела — 47 кг. Артриты голеностопных,
проксимальных II и V  межфаланговых суставов правой кисти,
II и IV суставов левой кисти, I пястно-фалангового сустава
справа. Над II дистальным межфланговым суставом правой
стопы — подкожный узел и раневая поверхность с истечением
из нее сметанообразной густой белой массы — «вскрывшийся»
тофус (рис. 5). Данные лабораторных исследований:  уровень
креатинина 74 мкмоль/л, мочевины 3,99 ммоль/л, МК 526
мкмоль/л. Экскреция МК с мочой  8,5 ммоль/сут. СКФ 84
мл/мин. При поляризационной микроскопии в содержимом то-
фуса выявлены кристаллы моноурата натрия. УЗИ почек —
множественные микролиты. Консультирован неврологом, па-
тологии со стороны нервной системы не выявлено. При амбула-
торном обследовании в Медико-генетическом научном центре
был проведен  частичный анализ гена HPRT1, выявлены измене-
ния в 6-м экзоне, приводящие к замене аминокислоты
Leu145Ser. На этом основании диагностированы ГФРТ-ассоци-
ированная подагра хронического течения, хронический артрит,
тофусная форма; нефропатия (09.12.2009 г. — уратный криз с
развитием острой почечной недостаточности). 
В стационаре, а затем амбулаторно продолжен подбор
дозы аллопуринола (к марту 2010 г. доза была постепенно
увеличена до 400 мг/сут). С  января по апрель 2010 г. из-за
рецидивов артрита был вынужден принимать нимесулид по
200 мг/сут курсами по 1—2 нед; учитывая недостаточную
его эффективность, назначены 3 внутримышечные инъек-
ции бетаметазона в дозе 7 мг. К середине марта 2010 г. сы-
вороточный уровень МК снизился до 381,3 мкмоль/л, отме-
чалось полное заживление раневой поверхность в области
II пальца правой стопы. 
Рис. 3. Больной Г.
Рис. 4. Подкожный тофус в области левой ушной раковины 
у больного Г.
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Клинические проявления гиперури-
кемии у старшего брата больного С.
были менее яркими, однако и у него
подагра дебютировала уже в юноше-
ском возрасте. Приводим описание
этого клинического случая. 
Больной С., 20 лет, госпитализиро-
ван в НИИ ревматологии РАМН
11.01.2010 г. При поступлении — жало-
бы на боль в правом локтевом, правом
коленном, голеностопных суставах,
мелких суставах левой кисти. 
Какие-либо отклонения в развитии
в детском возрасте не выявлялись. В
2008 г., в 18 лет, впервые развился ост-
рый артрит левого голеностопного сус-
тава, к врачам не обращался, самосто-
ятельно принимал нимесулид по 200
мг/сут, через 2 нед проявления артрита
полностью регрессировали. Спустя ме-
сяц, после приема алкоголя, развился
острый артрит I плюснефалангового
сустава правой стопы, который также
купирован приемом нимесулида. В даль-
нейшем не реже 1 раза в месяц отмеча-
лись приступы моно- или олигоартри-
тов голеностопных, коленных, пястно-
фаланговых суставов, I плюснефаланго-
вого сустава правой стопы, правого ло-
ктевого сустава, купировавшиеся прие-
мом нимесулида в течение нескольких
дней. В августе 2009 г. заметил появле-
ние плотных подкожных узелков (тофу-
сов) на сгибательной поверхности IV
проксимального межфалангового сус-
тава правой кисти, в декабре — в обла-
сти правого коленного сустава, правого
пяточного (ахиллова) сухожилия. С осе-
ни 2009 г. — хроническое течение арт-
рита, нимесулид принимал нерегулярно. 
Состояние при осмотре удовлетво-
рительное. Рост — 170 см, масса тела —
61 кг. Припухлость и болезненность при пальпации правого ло-
ктевого, III правого пястно-фалангового, голеностопных сус-
тавов, I правого плюснефалангового сустава (рис. 6, а). Под-
кожные узлы (тофусы) на сгибательной поверхности IV про-
ксимального межфалангового сустава правой кисти, в месте
прикрепления ахиллова сухожилия справа, в проекции правого
надколенника, правого локтевого сустава (рис. 6, б). В анали-
зах крови: МК 583 мкмоль/л. Экскреция МК с мочой 9,2
ммоль/л. СКФ 98 мл/мин. 
Анализ синовиальной жидкости: кристаллы моноурата на-
трия. УЗИ почек: в левой почке 2 конкремента диаметром 3,4 и
3,7 мм. Пирамидки эхопозитивны из-за большого количества в
них микролитов, около 6—8 мм; в чашечно-лоханочной системе
— микролиты. Осмотр невролога: здоров. Консультирован кар-
диологом, поставлен диагноз гипертонической болезни, назначен
лосартан 25 мг/сут. Приемом нимесулида (200 мг/сут в тече-
ние 2 нед) и введением бетаметазона 7 мг в полость правого ло-
ктевого сустава артрит был купирован. В стационаре начат, а
на амбулаторном этапе продолжен подбор дозы алопуринола;
после достижения суточной дозы препа-
рата 300 мг — стойкая нормоурикемия
(11.03.2010 г. — 320,2 мкмоль/л), рост
тофусов прекратился, приступов арт-
рита с февраля 2010 г. не отмечалось. 
В настоящее время известно, что
развитие детерминированного Х-сцеп-
ленным наследованием дефицита
ГФРТ обусловлено различными мута-
циями гена, расположенного в Xq26-
q27. Несмотря на редкость этих мута-
ций, изучению синдрома Лёша—Нихе-
на посвящено большое число  исследо-
ваний. Во-первых, для объяснения ши-
рокого спектра неврологических рас-
стройств, отклонений в поведении у
больных с синдромом Лёша—Нихена
требуется серьезное изучение взаимо-
связи генотипических нарушений и их
фенотипических проявлений [6]. Дей-
ствительно, представляют интерес ме-
ханизмы влияния дефекта всего одного
гена на возможность развития целого
спектра неврологических и сложных
поведенческих расстройств. Во-вто-
рых, так как ГФРТ-ген был одним из
первых, повреждение которого было
доказанной причиной болезни,  син-
дром Лёша—Нихена служил моделью
для развития фундаментальных поня-
тий и методов генной терапии [7—9].
Внедрение простых методов иденти-
фикации и выделения единичных кле-
ток с ГФРТ и без ГФРТ привело к поя-
влению единого метода обнаружения
редких случаев проявлений генетиче-
ских дефектов [10—12]. Это способст-
вовало тому, что локус, в котором нахо-
дится ГФРТ, стал фаворитом в изуче-
нии Х-сцепленного наследования, со-
матических клеточных мутаций и кле-
точной гибридизации [12—16]. 
В настоящее время описано более 300 мутаций, опреде-
ляющих широкий спектр клинических проявлений заболева-
ния: от изолированной гиперурикемии и связанной с ней па-
тологии (подагра, нефролитиаз и т. д.) до гиперурикемии в
сочетании с тяжелой патологий ЦНС [17—20]. Очевидно, что
дефицит ГФРТ коррелирует с выраженностью  клинических
проявлений, однако четкой взаимосвязи между точной лока-
лизацией и характером мутаций и особенностями клиниче-
ской картины пока не установлено. Это можно объяснить
редкостью заболевания и относительно малым числом на-
блюдений. Так, один из последних обзоров обобщает клини-
ческий опыт, полученный на основе анализа 78 статей, опи-
сывающих всего 127 случаев болезни Лёша—Нихена [21]. 
Условно выделяют несколько клинических вариантов бо-
лезни Лёша—Нихена в зависимости от остаточной активности
ГФРТ, фокусирующие внимание на изменениях в моторике;
либо наличие «классического» варианта заболевания сравнива-
ют с его формами, при которых выявляется изолированное на-
личие или неврологических нарушений, или изменений, свя-
Рис. 5. «Вскрывшийся» тофус в облас-
ти II дистального межфалангового
сустава у больного С., 17 лет
Рис. 6. Артит I плюснефалангового
сустава правой стопы (а) и правого
локтевого сустава, тофус в области
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занных с гиперпродукцией МК [21—23]. «Полный спектр»
симптомов, как правило, развивается при остаточной активно-
сти фермента <1,5%, когда, помимо сочетания нарушений пу-
ринового обмена, обнаруживаются выраженные неврологиче-
ские изменения. При остаточной активности фермента от 1,5
до 8% неврологическая симптоматика не столь тяжелая, а при
активности ГФТГ >8% превалируют нарушения, связанные с
гиперпродукцией МК (см. таблицу) [23]. 
В наших клинических наблюдениях наиболее тяжелая
форма болезни Лёша—Нихена, проявляющаяся тяжелой па-
тологией нервной системы, была у больного Г. В таких слу-
чаях заболевание дебютирует, как правило, в возрасте 3—12
мес, характеризуется задержкой развития моторной функ-
ции, преимущественно гипотонией или несвоевременным
формированием навыков моторики, хотя при рождении ка-
ких-либо отклонений не отмечается. Первые признаки па-
тологии могут проявляться также непроизвольными движе-
ниями или повышенным мышечным тонусом. В течение
первых 2 лет жизни неврологические проявления прогресси-
руют и типичные для болезни пирамидные и экстрапира-
мидные расстройства могут приводить даже к полной потере
моторных навыков. Течение болезни сильно напоминает по-
следовательное развитие симптоматики при ДЦП, и этот ди-
агноз часто предшествует правильному, а распознать болезнь
Лёша—Нихена удается только после появления гиперурике-
мии или ее клинических проявлений либо сапоповреждаю-
щего поведения [24, 25]. Данные анамнеза у больного Г. пол-
ностью соответствуют описанным выше признакам: вплоть
до подросткового возраста, когда стало очевидным сочета-
ние неврологических симптомов с ассоциированными с ги-
перурикемией заболеваниями, пациент наблюдался у невро-
лога с диагнозом ДЦП. А проявившиеся в детском возрасте
эпизоды самоповреждающего поведения, возможно, не бы-
ли должным образом оценены, так как не нанесли сущест-
венного вреда здоровью ребенка, были редкими и со време-
нем исчезли. Следует отметить, что возможно полное рег-
рессирование даже серьезных случаев самоповреждающего
поведения [25]. Более чем в 3/4 случаев, как и у описанного
нами больного, уже в раннем детском возрасте имеют место
явления дизартрии разной степени выраженности [21, 23]. 
К сожалению, патофизиологические механизмы разви-
тия поражения ЦНС при болезни Лёша—Нихена не ясны.
Так, несмотря на широкий спектр проблем, связанных с ги-
перпродукцией МК, причинно-следственная связь между
ними и неврологическими и поведенческими проявлениями
не установлена, и терапия аллопуринолом, проводимая с мо-
мента рождения, не влияет на поражение ЦНС [23]. Имеют-
ся данные о существенных отклонениях передачи допамина
нейронами базальных ганглиев, которые могут приводить к
экстрапирамидной патологии и быть причиной поведенче-
ских аномалий. Это может происходить из-за высокой экс-
прессии аномальных рецепторов к аденозину и допамину в
клетках, испытывающих дефицит ГФРТ [26]. В опытах на но-
ворожденных крысах установлено, что дефицит допамина,
вызванный действием 6-гидроксидопамина, разрушающим
катехоламинсодержащие нейроны, ассоциировался с само-
повреждающим поведением у животных [27]. Тем не менее
точный механизм, который объяснил бы влияние дефицита
ГФРТ на функцию базальных ганглиев и нарушения в нейро-
трансмиссии допамина и аденозина, остается неизвестным. 
Намного реже исходно превалируют нарушения, обу-
словленные гиперпродукцией МК, например обнаружение
«желтого песка» в подгузниках из-за наличия в моче боль-
шого количества кристаллов моноурата натрия и микро-
или макрогематурии, возможно начало заболевания и с раз-
вития острой почечной недостаточности вследствие нефро-
литиаза или ацидоза с неукротимой рвотой [25, 28—31]. 
Напротив, у больных с частичным дефицитом ГФРТ
превалируют клинические проявления, непосредственно
связанные с гиперпродукцией МК [21], что в полной мере
отражено в истории болезни братьев С. Еще недавно пред-
полагалось, что корреляции между тяжестью неврологиче-
ской симптоматики и проявлениями заболевания, связан-
ными с гиперурикемией, при болезни Лёша—Нихена нет и
гиперпродукция МК в равной степени характерна для всех
вариантов заболевания [22, 23]. Однако данные анализа 474
случаев болезни Лёша—Нихена показали, что при «класси-
ческом» ее варианте и в случае наличия только патологии
нервной системы показатели экскреции МК с мочой выше,
чем таковые у больных с ГФРТ-ассоциированой гиперури-
кемией при сопоставимом сывороточном уровне МК [21]. 
В описанных нами случаях клинические проявления
гиперурикемии как у больного Г., так и у братьев С. характе-
ризовались тяжелым течением подагры: хроническое тече-
ние артрита, быстрое формирование подкожных тофусов.
Образование тофусов уже вскоре после первых приступов
подагрического артрита — частое явление при болезни Лё-
ша—Нихена, но своевременное назначение аллопуринола
сдерживает их возникновение [23]. 
У всех обследованных нами больных выявлялся  неф-
ролитиаз. Но наиболее тяжелые проявления гиперэкскре-
ции МК и острая почечная недостаточность (потенциально
жизнеугрожающая) были у больного С. (младший брат).
Подобных ситуаций при ГФРТ-ассоциированной гиперу-
К л и н и ч е с к и е  п р о я в л е н и я  д е ф и ц и т а  Г ФРТ  
в  з а в и с и м о с т и  о т  о с т а т о ч н о й  а к т и в н о с т и  ф е р м е н т а




Различные неврологические расстройства, включающие серьезные нарушения моторики, умственную 
отсталость, снижение когнитивных функций, нарушения поведения, склонность к самоповреждению.
Гиперпродукция МК и связанные с гиперурикемией и гиперурикозурией заболевания
Неврологические нарушения, проявляющиеся разной степени выраженности экстрапирамидной 
и пирамидной моторной дисфункцией.
Гиперпродукция МК и связанные с гиперурикемией и гиперурикозурией заболевания
Гиперпродукция МК, ассоциирующаяся с нефролитиазом, подагрой, хронической почечной 
недостаточностью. Неврологические нарушения могут не выявляться
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рикемии, как правило, удается избежать благодаря свое-
временному назначению и адекватной терапии аллопури-
нолом [32]. Однако развитие нефролитиаза при болезни
Лёша—Нихена остается существенной проблемой даже в
случаях хорошего контроля урикемии c помощью адекват-
ных доз аллопуринола [33—35]. 
Продолжительность жизни при «классическом» вари-
анте болезни, как правило, ограничена 2—3 десятилетиями.
Наиболее частой причиной смерти является пневмония,
как предполагается, связанная с аспирацией, однако есть
сообщения о внезапной смерти таких больных, при этом
причину смерти не всегда удается выяснить даже после про-
ведения патологоанатомического исследования [25, 36].
Предполагается, что причиной гибели в этих случаях слу-
жит поражение нервной системы [36]. 
Лечение болезни симптоматическое. Так, с целью умень-
шения выраженности неврологической симптоматики наибо-
лее часто используют бензадиазепины, но, к сожалению, лю-
бая медикаментозная терапия при болезни Лёша—Нихена не
может существенно повлиять на неврологическую симптома-
тику [23]. Не всегда эффективна и коррекция нарушений, свя-
занных с гиперпродукцией МК. Однако несомненные успехи
медицинской генетики позволяют надеяться на решение про-
блемы наследственных заболеваний, в том числе болезни Лё-
ша—Нихена. Возможно, уже в ближайшем будущем об этом
интересном заболевании останутся лишь воспоминания.
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